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Características
clínicas
Resumen  El  caminar  en  puntillas  de  los  pies  es  una  condición  patológica  en  la  cual  las  personas
caminan  en  las  puntas  de  los  pies  sin  presentar  ninguna  condición  ortopédica  o  neurológica.
Se ha  encontrado  que  los  caminadores  en  puntillas  de  pies  presentan  diferentes  características
en los  músculos  gastrocnemios,  el  tendón  de  Aquiles  y  en  el  pie.  La  enfermedad  de  McArdle  es
una condición  médica  autosómica  recesiva  caracterizada  por  la  baja  tolerancia  a  la  actividad
física, la  atroﬁa  de  los  músculos  de  la  cintura  escapular  y,  en  algunos  casos,  con  episodios
de mioglobinuria  después  de  realizar  ejercicio  vigoroso.  Este  reporte  explica  el  caso  de  una
paciente diagnosticada  como  caminadora  idiopática  en  puntillas  de  pies,  pero  con  los  signos
clínicos de  la  enfermedad  de  McArdle.  Este  reporte  busca  comentar  las  características  clínicas
que diferencian  a  los  caminadores  idiopáticos  en  puntillas  de  pies  y  a  los  pacientes  con  la
enfermedad  de  McArdle.
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False  diagnosis  of  idiopathic  toe  walker  (ITW);  suspicion  of  McArdle  disease
Abstract  Idiopathic  Toe  Walking  is  a  pathological  condition  in  which  the  gait  takes  place  on
the tip  toes.  ITW  is  diagnosed  on  the  absent  of  any  orthopedic  or  neurological  condition.  TheClinical
characteristics
physiological  characteristics  of  the  gastrocnemios  muscles,  the  Achilles  tendon,  and  the  foot  of
Idiopathic  toe  walkers  are  different  to  individuals  that  are  not  affected  by  toe  walking.  McArdle
disease is  a  medical  autosomal-recessive  condition,  characterised  by  low  exercise  tolerance,
oulder  girdle,  and  in  some  cases  myoglobinuria  episodes  have  been
sical  activities.  In  this  case  study  we  present  a  patient  diagnosed
t  with  the  clinical  characteristics  of  McArdle  diseases.  The  aim  ofmuscular  atrophy  at  the  sh
reported after  vigorous  phy
as Idiopathic  toe  walker,  bu∗ Autor para correspondencia.
Correo electrónico: juliana@pomarino.de (J. Ramírez Llamas).
http://dx.doi.org/10.1016/j.rchot.2016.09.001
0716-4548/© 2016 Sociedad Chilena de Ortopedia y Traumatolog´ıa. Publicado por Elsevier Espan˜a, S.L.U. Este es un art´ıculo Open Access
bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).
102  D.  Pomarino  et  al.
this  case  study  is  to  present  the  clinical  characteristics  that  differentiate  these  two  pathological
conditions.
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Figura  1  Se  encuentra  una  hipertroﬁa  del  músculo  gastrocne-




músculo  tríceps  braquial  (ﬁgs.  3  y  4) y/o  de  la  porción  larga
del  músculo  bíceps  braquial  (ﬁg.  5).  Adicionalmente  pre-
senta  mioclonías  en  las  manos.ntroducción
l  caminar  en  puntillas  de  los  pies  está  deﬁnido  como  una
ondición  médica  en  la  cual  los  nin˜os  mayores  de  3  an˜os  de
dad  caminan  en  las  puntas  de  los  pies  sin  ninguna  razón
eurológica  u  ortopédica1,2.  En  algunos  casos  esta  marcha
stá  asociada  a  un  acortamiento  del  tendón  de  Aquiles3,  sin
mbargo  esta  no  es  siempre  la  causa.  También  se  conoce
ue  los  caminadores  en  puntillas  de  pies  pueden  modiﬁcar
u  patrón  de  marcha,  logrando  una  marcha  plantígrada1,2.
La  deﬁciencia  muscular  para  realizar  la  glucólisis  anaero-
ia  (enfermedad  de  McArdle)  es  una  condición  caracterizada
or  la  intolerancia  al  ejercicio  que  se  evidencia  por  la
parición  de  calambres  o  fatiga  muscular,  síntomas  que  dis-
inuyen  con  el  descanso4--7.
Aunque  en  la  literatura  no  está  descrito,  se  han
ncontrado  algunos  casos  de  pacientes  con  la  enferme-
ad  de  McArdle  que  presentan  un  patrón  de  marcha  en
untillas  de  pies;  sin  embargo,  no  presentan  ninguna  de  las
tras  característica  clínicas  de  las  que  presentan  los  cami-
adores  en  puntas  de  pies,  descritas  por  Pomarino8,9,  tales
omo  Aquiles  en  forma  de  «V» y/o  gastrocnemios  con  forma
e  corazón.
El  objetivo  de  esta  revisión  de  caso  clínico  es  dar  a cono-
er  algunas  de  las  características  clínicas  entre  el  caminar
diopático  en  puntillas  de  pies  y  la  enfermedad  de  McArdle.
e  esta  forma  se  podrá  tener  un  diagnóstico  especializado
ás  acertado  entre  estas  2  condiciones  patológicas.
aso clínico
aciente  de  18  an˜os  de  edad  diagnosticada  como  camina-
ora  idiopática  en  puntillas  de  pies.  La  paciente  reporta  que
amina  en  puntas  de  pies  desde  el  inicio  de  la  ambulación,
on  un  desarrollo  neurológico  y  motor  normal.  El  patrón  de
archa  en  puntas  de  pies  estaba  presente  aproximadamente
n  el  70%  del  tiempo  y  se  exacerba  con  el  cansancio.
Durante  un  examen  físico  la  paciente  presenta  dolores
n  las  rodillas  y  en  la  zona  lumbar.  En  algunas  ocasiones
os  dolores  son  generalizados  en  todo  el  cuerpo,  sin  poder
speciﬁcar  el  punto  de  dolor.  En  la  extremidad  inferior  pre-
enta  hipertroﬁa  del  músculo  gastrocnemio,  observándose
ue  el  vientre  muscular  está  desplazado  hacia  arriba  (en
irección  proximal)  (ﬁg.  1);  según  el  test  de  Silverskiold  pre-
enta  un  rango  de  movimiento  articular  de  tobillo  de  0◦ de
exión  con  la  rodilla  extendida  y  5◦ de  ﬂexión  con  la  rodilla
exionada  de  forma  bilateral.  Además  presenta  las  caracte-
ísticas  de  un  pie  cavo  y  ante-pie  ensanchado  a  la  altura  de
a  articulación  metatarso  falángica  (ﬁg.  2).
En  la  extremidad  superior  muestra  un  deltoides  con  forma
ormal,  pero  una  aparente  atroﬁa  de  la  porción  lateral  del
F
l
cn puntillas  de  pies  es  común  encontrar  que  presentan  una
ipertroﬁa  medial  o  el  músculo  gastrocnemio  presenta  forma
e corazón.igura  2  El  antepié  se  encuentra  ensanchado  a  la  altura  de
a articulación  metatarso-falángica.  Esta  es  una  característica
omún  de  los  pacientes  que  caminan  en  puntillas  de  pies.
Falso  diagnóstico:  caminador  en  puntillas  de  pies;  sospecha  de  e
Figura  3  Porción  posterior  del  brazo.  Al  realizar  abducción
del hombro  se  encuentra  una  atroﬁa  aparente  de  la  porción
lateral  del  músculo  tríceps  braquial  de  forma  bilateral.



















































edel hombro  se  encuentra  una  atroﬁa  aparente  de  la  porción
lateral  del  músculo  tríceps  braquial  de  forma  bilateral.
«El  test  de  dar  vueltas  en  el  mismo  lugar» es  positivo
desde  el  tercer  paso;  el  «test  de  caminar  después  de  dar
vueltas» es  positivo  desde  el  tercer  paso;  el  «test  de  cami-
nar  en  los  talones» es  negativo,  siendo  esto  posible  para  la
paciente,  pero  con  diferentes  compensaciones,  como  hiper-
extensión  de  la  rodilla  y  ﬂexión  del  tronco  (test  tomados  de
Idiopathic  Toe  walking,  tests  and  family  predisposition  1).
La  paciente  niega  antecedentes  familiares  de  caminadores
en  puntillas  de  pies  o  con  la  enfermedad  de  McArdle.
La  paciente  reporta  situaciones  de  cansancio  durante
actividades  físicas  como  caminar,  correr  y  levantar  pesas.
Por  lo  tanto,  son  actividades  que  suele  evitar.  Adicional-
mente  reporta  que  al  realizar  este  tipo  de  actividades
presenta  fatiga  y  debilidad,  por  lo  cual  las  actividades  siem-
pre  son  interrumpidas  y  al  siguiente  día  de  la  actividad  física
presenta  dolores  musculares  generalizados,  fatiga  muscular
y  rigidez  muscular  en  los  músculos  gastrocnemios.  Adicio-
nalmente,  describe  incapacidad  para  terminar  cualquier
prueba  que  requiera  algún  tipo  de  esfuerzo  cardiaco,  debido
a  la  fatiga  muscular  que  se  presentan  entre  los  primeros
10  min  del  ejercicio.
A pesar  de  la  intolerancia  para  la  actividad  física,  la
paciente  realiza  entrenamientos  de  alto  rendimiento  como
nadadora.  Ella  nada  de  3  a  4  h  diarias,  dependiendo  del
entrenamiento  del  día.  Existen  rutinas  de  entrenamiento  de
3  h  o  2  entrenamientos  de  2  h  al  día.  Cada  entrenamiento
está  disen˜ado  para  entrenar  tanto  la  velocidad  como  la  resis-
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olestia  durante  los  entrenamientos  que  son  en  el  agua;  no
bstante,  en  los  entrenamientos  que  son  en  el  gimnasio,  que
ncluyen  levantamiento  de  pesas,  la  paciente  los  realiza  con
ajo  peso  y  pocas  repeticiones  (6  series  de  10  repeticiones)
ebido  a  las  molestias  en  los  miembros  superiores  al  levantar
esas.
iscusión
a  enfermedad  de  McArdle  fue  descrita  por  primera  vez  en
951  como  un  síndrome  o  enfermedad  por  almacenamiento
e  glucógeno  tipo  v,  causado  por  mutaciones  autosómi-
as  recesivas  situadas  en  el  gen  11q136,10,11. Sin  embargo,
ambién  se  conocen  casos  de  familias  en  las  cuales  la  enfer-
edad  parece  ser  autosómica  dominante4,11,12.
Aproximadamente  el  4%  de  los  casos  son  diagnosticados
ntes  de  los  10  an˜os  de  edad,  y  el  50%  de  los  casos  son  diag-
osticados  entre  los  10  y  30  an˜os  de  edad7,11,  teniendo  una
revalencia  estimada  de  1:100.000-1:167.0006,11.
Dentro  de  sus  características  clínicas  se  describen  intole-
ancia  al  ejercicio  o  a la  actividad  física,  fatiga,  calambres
usculares  y  dolores  por  debajo  de  la  rodilla  durante  el
jercicio,  signos  que  desaparecen  con  el  descanso  por  algu-
os  minutos.  Adicionalmente  a  la  intolerancia  al  ejercicio,
na  de  las  características  principales  de  la  enfermedad  de
cArdle,  es  la  presencia  del  fenómeno  de  second  wind,
l  cual  se  caracteriza  por  fatiga  muscular  que  aparece
urante  los  primeros  minutos  de  la  actividad  física,  pero
esaparece  o se  hace  más  tolerable  después  de  los  primeros
0  min  del  ejercicio,  y  tanto  la  frecuencia  cardiaca  como  el
sfuerzo  percibido  disminuyen5--7,  lo  que  permite  a  las  per-
onas  afectadas  con  la  enfermedad  de  McArdle  continuar  con
a  actividad  física.  Este  fenómeno  se  describe  en  el  100%  de
os  pacientes  con  la  enfermedad  de  McArdle6,13.
El  fenómeno  de  second  wind  en  los  pacientes  con  la  enfer-
edad  de  McArdle  está  dado  por  el  cambio  en  los  sistemas
ue  proveen  energía  para  la  contracción  muscular.  En  condi-
iones  normales,  durante  los  primeros  minutos  del  ejercicio
oderado  se  utilizan  los  depósitos  de  glucógeno  para  gene-
ar  energía,  y después  de  5  a  10  min  se  activa  el  sistema  de
os  lípidos,  lo  que  permite  continuar  con  la  actividad  física.
n  los  pacientes  afectados  por  la  enfermedad  de  McArdle  la
lucogénesis  no  se  realiza  apropiadamente,  lo  cual  resulta
n  calambres  y  fatiga  muscular  durante  los  primeros  minu-
os  de  la  actividad  física,  por  este  motivo  les  resulta  difícil
ontinuar  con  la  actividad  física.  Una  vez  que  se  activa  el
istema  de  los  lípidos  los  músculos  tienen  la  energía  para
ontinuar  con  el  ejercicio;  este  es  el  fenómeno  conocido
omo  second  wind6,7.
Existen  diferentes  formas  de  diagnosticar  la  enfer-
edad  de  McArdle.  Algunos  miden  los  niveles  de  la
reatinquinasa6,10,11,  otros  los  niveles  de  écido  láctico  des-
ués  de  la  actividad  física4,12, existen  test  genéticos11 y  el
est  de  isquemia  en  el  antebrazo7. Sin  embargo,  la  identiﬁ-
ación  del  fenómeno  de  second  wind  ayudará  a  obtener  un
iagnóstico  diferencial,  ya  que  es  un  fenómeno  positivo  en
l  100%  de  los  pacientes  con  la  enfermedad  de  McArdle6.
or  medio  de  la  identiﬁcación  del  cansancio  y  los  dolores
eneralizados  durante  la  actividad  física,  con  aparición  pos-
erior  del  fenómeno  de  second  wind  y  la  atroﬁa  muscular
e  la  cintura  escapular,  fue  posible  diagnosticar  la  enfer-
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Figura  5  Porción  anterior  del  brazo  en  abducción.  Al  realizar



















































































4. Lopez Martin A, Ban˜os Madrid RI, García-Estan˜ Candela J, Garcíaorción larga  del  músculo  bíceps  braquial.
edad  de  McArdle  sin  necesidad  de  utilizar  otros  exámenes
iagnósticos.
Sin  embargo,  existen  otras  características  ﬁsiológicas  que
o  han  sido  descritas  aún  en  pacientes  con  la  enfermedad  de
cArdle.  Nuestra  paciente  demuestra  todos  los  signos  de  la
nfermedad  de  McArdle,  como  son  intolerancia  al  ejercicio,
pisodios  de  fatiga  durante  cualquier  actividad  física  que
o  sea  acuática  y  dolores  musculares  que  disminuyen  con  el
eposo.  Sin  embargo,  también  presenta  un  patrón  de  marcha
n  puntillas  de  pies  desde  el  comienzo  de  la  de  ambulación
ue  se  exacerba  con  la  fatiga  muscular.
De  acuerdo  con  la  clasiﬁcación  de  caminadores  idiopá-
icos  en  puntillas  de  pies  según  Pomarino,  los  pacientes
fectados  con  esta  condición  presentan  las  siguientes  carac-
erísticas  clínicas:  para  el  tipo  i arrugas  sobre  el  tendón
e  Aquiles,  músculo  gastrocnemio  con  forma  de  corazón
 almohadilla  de  grasa  en  la  región  del  antepié,  y  para  el
ipo  ii  una  predisposición  familiar  positiva,  forma  del  ten-
ón  de  Aquiles  en  forma  de  «V» e  hipertroﬁa  medial  del
úsculo  gastrocnemio8,9.  Sin  embargo,  la  paciente  solo  pre-
enta  una  hipertroﬁa  del  músculo  gastrocnemio  (ﬁg.  1),
nsanchamiento  del  antepié  a  la  altura  de  la  articulación
etatarsofalángica  (ﬁg.  2)  y  pie  cavo.  En  esta  paciente
o  se  encuentra  ninguna  de  las  características  físicas  que
dentiﬁcan  en  los  caminadores  en  puntillas  de  pies.  En  la
xtremidad  superior  se  identiﬁcan  algunos  signos  clínicos
ue  no  exhiben  los  caminadores  en  puntillas  de  pies,  como
s  la  aparente  atroﬁa  de  la  porción  lateral  del  músculo
ríceps  braquial  (ﬁgs.  3  y  4)  y  porción  larga  del  mús-
ulo  bíceps  braquial  (ﬁg.  5)  (se  observa  que  el  deltoides
resenta  una  forma  normal  con  un  descenso  inmediato  y
rusco  de  la  musculatura  del  brazo)  y  las  manos  presentan
ioclonías.
Con  respecto  a  la  tolerancia  al  ejercicio,  se  conoce  que
os  pacientes  con  la  enfermedad  de  McArdle  tienen  una
olerancia  baja  al  ejercicio4--7,12;  sin  embargo,  con  el  entre-
amiento  periódico  su  condición  física  puede  mejorar  y
os  síntomas  de  fatiga  pueden  disminuir,  mientras  mejoran
u  tolerancia  al  ejercicio6,13.  Intuitivamente  esta  paciente
a  venido  realizando  un  tipo  de  entrenamiento  aeróbico
urante  los  últimos  an˜os,  y  aunque  no  existe  evidencia  de  los
alores  de  su  frecuencia  cardíaca  durante  los  entrenamien-
os,  la  paciente  no  reporta  ningún  tipo  de  molestia  durante
 después  de  los  entrenamientos,  mientras  estos  sean  aeró-
icos  y  acuáticos.  Este  no  es  el  primer  caso  que  se  reportaD.  Pomarino  et  al.
e  un  nadador  de  alto  rendimiento  con  la  enfermedad  de
cArdle14.
El  fallo  renal  también  ha  sido  reportado  como  una
omplicación  de  la  enfermedad  de  McArdle,  generalmente
casionado  por  episodios  de  ejercicio  vigoroso4,7,11.  En  el
0%  de  los  pacientes  con  la  enfermedad  de  McArdle  se  han
eportado  episodios  de  mioglobinuria  y fallo  renal  seguido
or  rabdomiólisis  (27%  de  los  pacientes)11 después  de  epi-
odios  de  ejercicio  vigoroso;  sin  embargo,  nuestra  paciente
o  ha  reportado  ningún  episodio  de  fallo  renal  o  cambios  en
l  color  de  la  orina,  a  pesar  de  las  exigencias  físicas  de  los
ntrenamientos.
Aunque  la  paciente  reporta  algunos  signos  y  síntomas
línicos  de  los  caminadores  idiopáticos  en  puntillas  de  pies,
e  puede  encontrar  que  los  signos  principales  pertenecen
 la  enfermedad  de  McArdle,  por  lo  que  este  artículo  busca
clarar  mediante  observaciones  clínicas  las  diferencias  y
imilitudes  que  pueden  existir  entre  los  caminadores  en
untillas  de  pies  y  los  pacientes  con  la  enfermedad  de
cArdle.  Teniendo  en  cuenta  las  características  físicas
e  los  pacientes  que  caminan  en  puntas  de  pies  y  de  los
acientes  con  la  enfermedad  de  McArdle  se  puede  elaborar
n  diagnóstico  diferencial  más  adecuado,  y  así  mismo  se
odrá  establecen  un  plan  de  tratamiento  efectivo,  sin
ener  que  someterlos  a exámenes  genéticos  costosos  y
olorosos.
esponsabilidades éticas
rotección  de  personas  y  animales.  Los  autores  decla-
an  que  los  procedimientos  seguidos  se  conformaron  a  las
ormas  éticas  del  comité  de  experimentación  humana  res-
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